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Değerli Arkadaşlar,

Talasemi taşıyıcılarının büyük çoğunluğu bu hastalığı taşıdıklarını bilmezler. Ancak talasemi majörlü bir çocuk sahibi olduklarında ya da özel kan testi yaptırdıklarında öğrenirler. 
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1. GENEL BİLGİLER
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a. KAN
Kan, vücudun organ ve dokularını besleyen ve atıkları uzaklaştıran 
hayati bir sıvıdır. Kan, Tek Kaynağı İnsan Olan Yaşamsal Bir İlaçtır.
1.2. KANIN GÖREVLERİ

[image: image13.jpg]


Vücudumuzdaki organ ve sistemlerin sağlıklı çalışabilmesi için havada bulunan oksijeni soluruz. 

Kan,
· Akciğerlerimizle soluduğumuz oksijeni vücudumuzun diğer

 bölümlerine taşır.

· Vücudumuzdaki hücrelerden salınan artık karbondioksiti tekrar 

akciğerlere taşıyarak vücuttan atılmasını sağlar.

· Vücudumuzda tüm sistemlerin çalışması ve düzenlenmesi için gerekli olan hormon adı verilen kimyasal maddeleri taşır.
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· Yiyeceklerin sindirim sistemi tarafından parçalanmasıyla elde edilen protein, yağ, karbonhidrat gibi besin maddelerini vücudun ayrı bölümlerine taşır.
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· Bağışıklık sitemi yoluyla, vücudun hastalıklara ve enfeksiyonlara 
karşı savaşmasına yardımcı olur.
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Kan, kemiklerin orta kanalında bulunan ve kemik iliği 

denilen doku tarafından üretilir.

1.3. KAN HÜCRELERİ
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1.4. KANSIZLIK (ANEMİ )
Kanda bulunan ve akciğerlerden dokulara oksijen, dokulardan 
akciğerlere ise karbondioksit taşıyan proteine 

hemoglobin adı verilir. Kırmızı kan hücrelerinin (eritrosit/alyuvar)
içerisinde bulunur. Kansızlık, hemoglobin seviyesinin azalmasıdır.
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SAĞLIKLI BİR YETİŞKİNDE

NORMAL HEMOGLOBİN DEĞERLERİ (gr/dl.)
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   1.5. TALASEMİ (AKDENİZ ANEMİSİ)

Talasemi hastalığı,[image: image24.png]


 hasta/taşıyıcı olan annelerin ve babaların çocuklarında olabilen kalıtımsal bir kan hastalığıdır. Talasemi hastalığında, hemoglobinin yetersiz yapımı söz konusudur. Hemoglobin oluşumundaki dört tane kalıtımsal zincirin (alfa, beta, gama, delta) biri ya da bir kaçının yapılamaması ya da yapımındaki azlık sonucu ortaya çıkar. Hangi zincir tutulduysa, hastalık o isimle anılır (alfa talasemi, beta talasemi vb.). 
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Dünyada ve ülkemizde sıklıkla beta talasemi görüldüğü için, bu kitapçıkta beta talasemi hastalığı ile ilgili bilgiler bulacaksınız. Talasemi;  bulaşıcı  bir  hastalık  değildir,  genetik  geçişi  olan  bir  hastalıktır. Kuşaktan kuşağa geçer. Çocuklukta  hastalık  yoksa  hayatın  ileri  dönemlerinde  hastalık oluşmaz.

1.6. KALITIM ve GEÇİŞ
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Kalıtım; saç, göz, ten rengi gibi canlının özelliklerinin kuşaktan kuşağa aktarılmasıdır[image: image27.png]


. 
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Şekil 1: Çocukların Talasemi Hastası Olma/Olmama Durumları 
(Taşıyıcı ve Sağlıklı Ebeveyn Evliliği)    
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Şekil 2: Çocukların Talasemi Hastası Olma/Olmama Durumları 
(Hasta ve Taşıyıcı Ebeveyn Evliliği)
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1.7. AİLE ARAŞTIRMASI 
Bir kişide taşıyıcılık tespit edilmişse, aile araştırması kesinlikle
yapılmalıdır. Çünkü erkek kardeşler, kız kardeşler, erkek ve kız 
yeğenler de taşıyıcı olabilir, bu nedenle çocukları için olası risk 
söz konusudur.
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1.8. AKRABALIK
Akrabalık, benzer kana sahip olma durumudur. 
Talasemi gibi genetik geçişli hastalıkların, aynı kanı taşıyan

çiftlerin çocuklarında görülme olasılığı yüksektir. 
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1.9. TÜRKİYE’DE TEST ÖNCELİKLE KİMLERE YAPILMALIDIR? 
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1.Antakya, Adana, İçel, Antalya, Muğla ve İzmir'e kadar olan Akdeniz bölgesinde doğanlarda, 

2.Batı Trakya Göçmenleri, Girit, Rodos, Midilli, Yunanistan, Bulgaristan ve Yugoslavya'dan köken alanlarda, 

3.Kıbrıs Türklerinde, 

4.Ailesinde talasemi majörlü çocuk olanlarda, 
5.Ailesinde talasemi taşıyıcısı olanlarda tarama  testleri öncelikle yapılmalıdır.
2. TALASEMİ VE SINIFLANDIRILMASI
2.1. TALASEMİ TAŞIYICILIĞI (Talasemi Minör)
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Taşıyıcılarda,  hatalı  genin yanı sıra bir de  sağlam gen bulunduğundan, hastalık belirtisi ortaya çıkmaz. Bu nedenle talasemi taşıyıcılarının büyük bir çoğunluğu bu hastalığı taşıdıklarını bilmezler. Ancak talasemili bir çocuk sahibi olduklarında ya da özel kan testini yaptırdıklarında öğrenirler.
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Talasemi taşıyıcıları hasta değildir.
· Tamamen sağlıklıdırlar.

· Sadece genetik (çekinik)  bir problem taşırlar.
· Normal bir yaşam sürerler.

· Hastalık bulaşıcı değildir.

· Hiçbir fiziksel kısıtlama gereği yoktur.

· Diyet gereği yoktur.

· Tedavi gereği yoktur (gereksiz tedavilerden kaçınılmalıdır)
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Taşıyıcılık ilerleyici değildir. 

· [image: image37.jpg]


Taşıyıcılık zamanla kaybolmaz.
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Taşıyıcılar hastalık genini kendilerinden sonraki kuşaklara aktarmayı sürdürürler. Bu nedenle;      “bireylerin taşıyıcı olduklarını”, “bir başka taşıyıcı ile evlenmeleri durumunda hasta çocuk sahibi olabileceklerini bilmeleri” oldukça önemlidir. Önemli olan bir başka konu ise, taşıyıcı çiftlerin evlenmelerinde hiçbir engel olmadığıdır. Taşıyıcı çiftler evlenebilirler, ancak bebek sahibi olmak istedikleri zaman hekimlerine ve/veya prenatal (doğum öncesi) tanı merkezine başvurmalıdırlar. 
2.2. TALASEMİ İNTERMEDİA
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Hastalığın ara formudur. Hasta anneden ve babadan gelen 

talasemi genlerinden biri ağır, diğeri hafif problemlidir. 

Bu nedenle belirtiler daha hafif seyreder. Transfüzyon (kan nakli) 
gereksinimi daha ılımlı olup, ilk transfüzyona üç yaşından 
sonra başlanır. Hastalığa bağlı istenmeyen etkiler daha az sayıda ve 
daha ileri yaşlarda ortaya çıkar.
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2.3. TALASEMİ HASTALIĞI (Talasemi Majör)

Kanın genetik bozukluğundan meydana gelen ve özel olarak kırmızı kan hücrelerindeki (alyuvar/eritrosit) hemoglobin adındaki maddenin normal olmayan yapımı sonucu ortaya çıkan bir kan hastalığıdır. Cooley Anemisi ya da Akdeniz Anemisi olarak da bilinmektedir. Hemoglobin üretimi birkaç genin kontrolü altındadır (α, β ve γgenleri). 

Doğumdan  sonra  en  erken  3.  ayda  ortaya  çıkar  ve genellikle 10-12. aylarda yaygın olarak görülür. 3-4 aylıktan sonra kendileri için gerekli eritrosit  hücrelerini  yapamadıklarından  dolayı  kansızlık  belirtileri  ortaya  çıkar.
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-Talasemik kırmızı kan hücreleri (alyuvar/eritrosit) hızla yıkılır.

-Hasta alyuvarların yıkım alanı dalaktır.

-Alyuvarların  parçalanması ve yıkımının  artması  nedeniyle  artık 

maddeler, deride  birikir  ve  deri koyu sarı renkte görülür. 

-Derin bir kansızlık gelişir.

-Kemik iliği, kansızlığı giderebilmek için üretimini arttırır.

-Kemik iliği genişler.

-Ancak kemik iliğinin üretebildiği, hasta alyuvarlardır.
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2.3.1. BELİRTİLER 
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Solukluk, 

Halsizlik, 

İştahsızlık, 

Karın şişliği,

Gözlerde sarılık, 

İdrarda koyulaşma,

Yüz kemiklerinde  şekil değişiklikleri 

(Alın öne çıkar, elmacık kemikleri belirginleşir, 
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burun kökü basılır, dudak ve çene öne doğru çıkar.) 
2.3.2. TANI 

Talasemi ile doğan çocuk gözle görülür herhangi bir belirti göstermez. Hastalığın tanısında kullanılan metodlar şunlardır:

· [image: image47.jpg]


Hematolojk İndeks; Kırmızı kan hücrelerinin büyüklüğü, hacmi ve hemoglobin içeriği elektronik bir aygıt ile ölçülür.

· Kan Filmi ve Kırmızı Kan Hücrelerinin Morfolojisi: Mikroskop altında kırmızı kan hücrelerinin normalden daha soluk ve daha küçük olduğu, şekil bozuklukları görülebilir.
· Hemoglobin Elektroforezi: Hemoglobin moleküllerini yapan proteinlerin ayrışması sağlanır.
· Moleküler Metodlar: Tanıyı doğrulama ve daha özel bilgi elde etmek için kullanılan DNA araştırması ile yapılan özelleşmiş yollardır.
Bazı  kriterlere göre Talasemi Majör  ya da Talasemi İntermedia ayrımı yapılabilir:

	Talasemi Majör
	Talasemi İntermedia

	- Hastalığın 2 yaşından önce belirti vermesi 

- Ebeveynlerinden ikisinin de tipik Talasemi taşıyıcısı olması 

- Teşhiste enfeksiyon olmamasına karşın hemoglobinin 7 g/dl.’nin altında olması 

-  Dalağın 3 cm.’den daha büyük olması ve transfüzyonu (kan nakli) takiben küçülmesi
	- Hastalığın 2 yaşından sonra tanılanması

- Her iki ebeveynde atipik Talasemi taşıyıcılığı olması

- Hemoglobinin 8 g/dl. ve daha yüksek olması

- HbA’nın oldukça yüksek oranda olması 

- 2 yaşından itibaren bir iki yıl içinde de tipik talasemik görünüme ve büyümüş dalağa karşın iyilik halinin sürmesi
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2.3.2.1. DOĞUM ÖNCESİ TANI
Amniyosentez, hamileliğin 15. haftasından sonra uygulanır. 
Ultrason eşliğinde ince bir iğne aracılığıyla annenin karnından 
amniyon sıvısı çekilerek incelenir.
Kordosentez, ultrason eşliğinde çok ince bir iğne karın içerisinden göbek kordonuna uygulanır ve kan alınarak incelenir. 

Koryonik Villus Örneklemesi, gebeliğin 10-11. haftalarında uygulanır. İğne ya da kateter aracılığıyla alınan hücreler incelenir.

Genetik Testler, ebeveynlerde var olan genetik bozuklukların tanımlanması için yapılan DNA araştırmalarıdır.

 2.3.3. TEDAVİ

Hastaların,  yaşamlarını  sürdürebilmeleri  ve  yaşam  kalitelerini arttırabilmeleri için ömür boyu tedavi ve izleme ihtiyaç vardır.
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Kan transfüzyonu (nakli)
[image: image51.jpg]


      

Demir şelasyon (uzaklaştırma) tedavisi



Dalak alınması      

 

     

İstenmeyen etkilere (komplikasyonlar) yönelik destek tedavileri

                       Kemik iliği nakli

2.3.3.1. KAN TRANSFÜZYONU

Düzenli kan transfüzyonu (her 2-5 haftada bir), talasemi majörlü hastaların yaşam sürelerinin uzaması ve kalitesinin artmasını sağlayan en önemli etkenlerdendir.
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Etkin bir şekilde kan transfüzyon tedavisi sağlanmaz ve kansızlık (anemi) devam ederse talasemi majöre özgü kemik iliğinin aşırı genişlemesi sonucu şunlar görülür:
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Gelişmede gerilik

· Yüz ve diğer kemiklerde şekil bozuklukları
· Kırılgan kemikler

· Normal fiziksel aktivitelerde bozulma
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2.3.3.1.1. TRANSFÜZYON TEDAVİSİNE BAŞLAMA
· İki hafta aralıkla iki defa hemoglobinin 7 gr/dl’ nin altında bulunması durumunda
· Hemoglobin 7 gr/dl’ nin üzerinde iken beraberinde şu belirtiler varsa;

· Yüz değişiklikleri

· Gelişme geriliği ve kilo alamama
· Kemik kırıkları

Bu kriterler mevcutsa vakit geçirilmeden kan transfüzyonu tedavisine başlanmalıdır.
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Talasemi majörlü hastaların eritrositleri azdır. Bu nedenle

hastalar; tam kan içindeki plazma, akyuvar ve trombositi
içermeyen ve kendilerinde eksik olan kırmızı kan hücrelerini içeren

 eritrosit süspansiyonu almalıdır. Eğer hasta tam kan alırsa dolaşım

sistemi yüklenmesi olur.

Transfüzyon düzeni, hastanın hemoglobinini transfüzyon öncesi 9-10.5 gr/dl. ve transfüzyon sonrası da 15 gr/dl.’ yi aşmayacak şekilde olmalıdır. Tedavinin etkinliğini değerlendirmek için kan verme işlemi öncesi ve sonrası hemoglobin ölçümü yapılmalıdır. Transfüzyonlarda lökosit filtresi kullanılmalıdır.

2.3.3.1.2. DEMİR YÜKÜ
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· Yaşam boyu, 2-4 hafta aralarla 1-2 ünite kan nakli yapılır. Ancak her kan nakli ile yaklaşık 200 mg. demir vücutta birikerek zararlı olmaya başlar.
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Vücutta demir birikimi özellikle kalp ve karaciğerde hasara yol açabilmektedir. Bayan hastalarda ise ek olarak ileri yaşlarda  gebe kalmada zorluklara neden olabilmektedir.

Talasemili hastaların vücutlarından demiri uzaklaştırmak için, 

şelatörler denen özel ilaçlar (Desferrioksamin/Desferal, 

Deferipron/Ferriprox, Deferasiroks/Exjade) kullanılır. 
Bu ilaçlarla birlikte hastaya verilen 100-200 mg. C vitamini, 

vücuttan demir atılmasını  arttırıcı  etki yapmaktadır.

2.3.3.1.3. DEMİR ŞELASYON TEDAVİSİNE BAŞLAMA
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Talasemi majörlü hastalar düzenli kan almaya başladıktan 

sonra hemen mutlaka demir bağlayıcı (şelasyon) tedaviye 
başlanmalıdır. Bu tedavi, vücuttaki fazla demirin idrarla atılmasını 

sağlar. Genel olarak ferritin düzeyi 1000μg/l. düzeylerine çıktıktan 
sonra başlanmaktadır. Ferritin, demirin vücutta depo edilen şekline 

verilen isimdir. Uygulamaya  en  geç  hasta  3  yaşına  geldiğinde  başlanması 

[image: image60.wmf]gerekir. Demir şelasyonu için en sık kullanılan ilaç Desferal’ dir ve bu ilacı uygulamanın en iyi yolu,  deri altı ya da damar içi kullanımıdır. İlaç, özel olarak tasarlanmış bir pompa yolu ile 8-12 saatte gidecek şekilde haftada en az 6 gün uygulanmalıdır. 
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Demir  şelasyonu  için  ağızdan alınan (oral)  ilaçlar  da  günümüzde kullanılmaya başlanmıştır. Ülkemiz de dahil olmak üzere birçok ülkede kullanılmakta olan

iki oral şelatör mevcuttur:
· Deferipron (Ferriprox); transfüzyon bağımlısı talasemi 
hastalarında demir atılımını hızlandıran bir ilaçtır. Günde 3 defa 

25 mg./kg. dozunda, toplam 75 mg./kg. olacak şekilde kullanılır. İlaç, 

nötropeniye (beyaz kan hücrelerinin çeşitli mikroplara karşı vücudu savunmayla
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 görevli olan bölümünün azalmasına) neden olabilmektedir. Bu nedenle her hafta takibi yapılmalıdır. Böyle bir etki görüldüğünde ilacın derhal kesilmesi ve olası enfeksiyon riskine yönelik diğer kişilerle fazla temasta bulunulmaması gerekir. İlaç kullanan hastalarda, hafif ve geçici ishal görülebilir. Ancak ilacın kesilmesine gerek kalmadan birkaç hafta içinde geçmektedir.
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· Deferasiroks (Exjade); en az 2 yaş ve üzeri bireylerde , 
kan transfüzyonlarına bağlı demir yüklenmesinin tedavisinde 

kullanılan ve ağız yoluyla alınan bir ilaçtır. Vücuttaki demirin 

öncelikle dışkı yoluyla atılmasını sağlar. Tedaviye 20 ünite 

eritrosit süspansiyonundan sonra ya da serum ferritin düzeyi > 1000 mcg. /L 

olduğunda başlanmalıdır. İlaç, 125 mg., 250 mg. ve 500 mg. suda 

dağılabilen tablet şeklindedir. 
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Önerilen başlangıç dozu, 20 mg./kg.’ dır. İlaç; günde 1 defa aç karnına, yemekten en az 30 dakika önce ve tercihen her gün aynı saatte alınmalıdır. Tabletler, bir bardak su veya portakal/elma suyu içinde karıştırılıp eritilerek alınmalıdır. Tabletler çiğnenmemeli ve tam olarak yutulmalıdır. 
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2.3.3.1.4. DESFERALİN HAZIRLANMASI
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İlaç, 500 mg. ve 2 gr. formlarında beyaz kuru toz şeklinde bulunmaktadır ve %10 oranında distile su ile sulandırılarak kullanılır (Örneğin; 500 mg.’lık ilaç 5 cc. distile su ile sulandırılır). İlacın hazırlanışı ve uygulanışı size hemşireniz tarafından öğretilecektir.
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2.3.3.1.5. DESFERALİN HAZIRLANMASINDA VE SAKLANMASINDA 
               DİKKAT EDİLMESİ GEREKENLER

· Küçük çocukların erişemeyeceği, güvenli bir yerde saklayınız.
· Isı ve doğrudan ışıktan koruyunuz.

· Oda ısısında saklayınız.
· Tozun tamamen erimesi için sulandırıldıktan sonra birkaç dakika beklemelisiniz.
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Tozun erimesini kolaylaştırmak için şişeyi elin içinde ya da düz bir zeminde döndürünüz.
· Kesinlikle şişeyi çalkalamayınız.
· Hazırlanan ilaç oda ısısında( 23 0C) en fazla 24 saat saklanabilir.

· Solüsyon buzdolabında (4 0C) beş gün saklanabilir.

· Kullanımdan 2 saat önce buzdolabından çıkararak vücut ısısına 

getiriniz.

· Solüsyonda renk değişikliği ya da bulanıklık olursa asla 

kullanmayınız.

· Enjeksiyon yaptığınız bölgeleri değiştiriniz (bakınız Şekil 3).
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Şişlik oluşabileceğinden ilaç hızlı verilmemelidir. Şişlik olduğunda ılık kompres kullanılabilir.

Şekil 3: Enjeksiyon Bölgeleri (x işaretli bölgeler kullanılabilir)
2.3.3.1.6. DESFERALİN UYGULANMASI
Deri altı uygulama için ilacın çekildiği enjektör, pompaya oturtulur. İlaç, kan verilmesi  sırasında kanın içine konularak kullanılmamalıdır. En iyi bölge karındır. Mide, üst kollar, uyluk (bacağın üst kısmı) ve kalça  diğer giriş bölgeleridir. Kızarıklık, şişlik ve    sertlik gibi bölgesel istenmeyen durumların gelişmesini önlemek için iğne giriş yeri değiştirilmelidir. En kolay verilme şekli gece boyunca uygulamadır. 8 saatten daha kısa süre ile verilmesinin ilacın etkisini belirgin azaltacağı unutulmamalıdır.
İlaç uygulaması sonrasında ateş, ilaç verilen bölgede kızarıklık, şişlik ve sertlik  olması durumunda hemen doktorunuza ya da hemşirenize haber veriniz.
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2.3.3.1.7. DESFERAL TEDAVİSİNDE İSTENMEYEN DURUMLAR

· Bölgesel kızarıklık, kaşıntı, şişme, ağrı ve rahatsızlık hissi

· Ne yapılabilir?

· Uygulanan bölgelerin değiştirilmesi

· Uygulamadan 30-60 dk. önce doktorunuzun önerdiği bölgesel uyuşturucu pomadların kullanılması
· Uygulamanın hızlı yapılmaması (8-12 saat)

· Belirtiler fazla olduğunda doktorunuzun önerdiği antialerjik ilaçların kullanılması
· [image: image77.jpg]


Kaliteli pompa kullanılması
· Nadir olarak baş dönmesi, kendini kötü hissetme, 

yaygın şişlik ve kızarıklık, nefes darlığı, ateş, 

kas ağrıları ile gelişen ciddi allerji

Ne yapılabilir?

Yukarıda sayılan belirtiler oluşursa ilacı hemen durdurmalı, 

doktor ya da hemşirenize haber vermelisiniz.
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· Duyma ( kulak çınlaması, işitme kaybı) ve görme problemleri (gece körlüğü, renkli görmede azalma, katarakt)
Ne yapılabilir?

Doktor önerisiyle belirli bir zaman ilaç kesilmelidir. Belirtiler ortadan kalktığında ilaç düşük dozda tekrar başlanmalıdır.
· Enfeksiyon (karın ağrısı, ishal, ateş, eklem ve baş ağrısı)
Ne yapılabilir?

Tanı konulana kadar ilaç kesilmeli ve enfeksiyona sebep olan mikroba göre antibiyotik başlanmalıdır.

· Büyümede yavaşlama ve kemik değişiklikleri

Ne yapılabilir?
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Ferrritini (depo demiri) düşük hastalarda, yüksek dozda 

demir şelasyonu için ilaç kullanılırsa büyüme gecikebilir. 

Bu durumun büyüme hormonuna cevap vermediği 

bilinerek  düzenli kontroller ile tedavi yürütülmelidir.

    2.3.3.1.8. TALASEMİ TEDAVİSİNDE SORUNLAR NELERDİR?
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· Dalak büyümesi (hipersplenizm)
Düzenli kan transfüzyonları ile vücuda giren fazla demir 
dalakta birikebilir. Talasemi majörde anormal şekilli olan 
kırmızı kan hücreleri de dalaktan geçerken yapışıp kalabilirler 
ve dalak giderek büyür. Büyüme engellenemezse ameliyatla

dalağın alınması gerekir.
(Dalağın alınması özellikle 5 yaşın altındaki çocuklarda enfeksiyonlara yatkınlığa sebep olur. Bu nedenle ameliyattan 2 hafta önce pnömokok, hemofilus influenza ve meningokok enfeksiyonlarına yönelik aşılama yapılmalı ve doktorun önerdiği şekilde tekrarlanmalıdır. Ameliyat sonrası uzun dönemlerde koruyucu antibiyotik kullanılmaktadır. 
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· Büyüme geriliği 
Talasemi majörlü hastaların %30-50’sinde büyüme geriliği görülmektedir. Ancak büyüme hormonunun tedavi amaçlı kullanımı halen tartışmalıdır.
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· Gecikmiş puberte (ergenlik-hipogonadizm)

Demir birikmesini engelleyici tedavinin başlanması, bu 

sorun için önemlidir. Erkeklerde testesteron, bayanlarda 

östrojen hormonları reçete edilerek normal seksüel gelişim
sağlanabilir.
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Osteoporoz
Kemiklerde şekil bozuklukları ya da kırıklar oluşabileceğinden  fiziksel 

aktivite kısıtlanır. Kalsiyumdan zengin beslenme (süt ve süt ürünleri, soya fasulyesi, 

koyu yeşil yapraklı sebzeler, kurutulmuş meyveler, kuru baklagiller) ve D vitamini takviyesi 
yararlı olmaktadır.
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· Kalp Komplikasyonları

Kalpte istenmeyen etkiler, transfüzyonu yetersiz yapılan hastalarda 
sık görülmektedir. Bu hastalarda sürekli (kronik) anemi varlığında 
kalpte artan demir yükü sonucu kalp zorlanır ve 
kalp yetmezliğine neden olabilir.

· Hormonal Sistemle İlgili Sorunlar
Büyüme ve gelişme geriliği,  diabetes mellitus (şeker hastalığı), hipoparatiroidi-hipotiroidi (troit -vücutta tüm sistemler üzerinde etkili olan iç salgı bezi- hastalıkları) vb. sorunlar etkin kan transfüzyonu tedavisi sağlanamadığında ve demir yeterince vücuttan uzaklaştırılamadığında görülür.
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Enfeksiyonlar
                  Kansızlık, dalağın alınması, demir yükü, kan transfüzyonları, 
demir şelasyon tedavisi nedeniyle yüksek 
enfeksiyon riski vardır. Özellikle transfüzyonlarda kullanılan 

kan ürünleri konusunda dikkat edilmesi gerekenler şunlardır:
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· Kanlar düzenli olarak güvenilir, gönüllü vericilerden sağlanmalı
· AIDS (HIV), Hepatit C (HCV), Hepatit B (HBV) ve sifiliz gibi 

hastalıklara ait tarama tetkikleri yapılmalı
· [image: image91.jpg]


Aşılama ve transfüzyon işleminde sterilizasyon (temizlik) gibi önleyici

          uygulamalara dikkat edilmeli
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TALASEMİ HASTALIĞI UYGUN TEDAVİ EDİLMEZSE… 

[image: image93.png]


[image: image94.png]



[image: image95.png]



[image: image96.wmf]
[image: image97.png]


[image: image98.wmf]
Hipofiz bezi fonksiyonlarında 




bozulma

[image: image99.wmf]

Kalp


Karaciğer

Dalak büyümesi


Pankreas

Kansızlık

Deri rengi


Genital organlar

[image: image100.wmf]
[image: image101.wmf][image: image102.wmf][image: image103.png]


Kemiklerde kırıklar

Kemiklerde gelişme 

bozukluğu

2.3.3.2. KÖK HÜCRE NAKLİ 

Kemik iliği hasarlanan ya da kusurlu işlev gören hastalara, ilik işlevlerini düzeltmek amacıyla sağlıklı kan yapıcı hücrelerin damar yolu ile verilmesidir. Başlangıçta kök hücre kaynağı olarak sadece kemik iliğinin kullanılması nedeniyle bu tedavi yöntemi uzun bir süre "kemik iliği nakli" olarak adlandırılmıştır. 
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Kan yapıcı kök hücre kaynağı:
· Kemik İliği

· Dolaşan Kan Kaynaklı Kök Hücre

· Göbek Kordonu Kanı

2.3.3.3. KEMİK İLİĞİ NAKLİ NEDİR?
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Talasemi hastalığında, kemik iliği yeterli ve normal sayıda kırmızı kan hücresi (alyuvar/eritrosit) yapamaz. Çalışmayan  kemik  iliği  yerine,  normal  kemik  iliği  yerleştiği  takdirde  problem çözümlenebilir. Ancak  iliğin; talasemi hastalığı olan kişinin vücudunun  reddetmeyeceği,  hastanın  doku yapısına uygun bir vericiden (donör) alınması gerekir.

 Kemik iliği tam doku uyuşmasının sağlanabileceği erkek veya kız kardeşlerden alınmalıdır. Tam anlamıyla uyan kardeşlerden yapıldığında iyileşme şansı çok yüksektir. 
İdeal olarak kemik iliği nakli yapılacak kişilerin 16 yaşın altında, sağlam karaciğere sahip, demir yüklenmesi az ve doku uygunluğu olan kardeşinin olması gerekir.
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2.3.3.4. KORDON KANI NAKLİ NEDİR?

Talasemi hastalığından etkilenmiş bir çocuğu olan annenin, 

karnındaki  doku uygunluğu araştırılır ve uygun bulunduğunda 

kan hücrelerinin yapımından sorumlu ve kök hücrelerden zengin 

plasenta (bebek eşi) ve göbek kordonunda kalmış kan, kemik 

iliği yerine verilebilir. Bir takım avantajları vardır:

· Kordon kanı enfeksiyon yapan  mikroorganizmalardan arınıktır.

· Nakil edilen dokuya red riski daha azdır.

· Kemik iliği nakline göre daha az doku uygunluğu gerektirir.
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2.3.3.5. GEN TEDAVİSİ NEDİR?

Kemik iliğindeki kök hücrelerin içine sağlıklı 
genlerin transferidir. Son on yılda konu ile ilgili çalışmalar 

artmıştır. Ancak sonuçlar tartışmalıdır.
3. GÜNLÜK YAŞAMA İLİŞKİN BİLGİLER

3.1. BESLENME VE DİYET

· [image: image108.png]


Hastalık nedeniyle oluşan iştahsızlık sorunu için çocuğunuzun


 günde 3 öğün yerine az az ve sık sık beslenmesini sağlayınız.

· Çocuğunuzu, istemediği gıdaları yedirmeye zorlamayınız.

· Gün içinde fazla miktarda süt ya da meyve suyu  ve özellikle

 öğün öncelerinde çikolata, şekerleme ve cips tüketmenin 

iştahı azaltabileceğini unutmayınız.
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Yemek yenilen ortamın  temiz, sakin, huzurlu olmasına ve yemek 

porsiyonlarını erişkine göre daha küçük olarak hazırlamaya dikkat ediniz. 
· Öğünlerden önce çocuğunuzu yürüyüşe çıkarınız. Açık hava acıktırır 
      ve iştahı açar, bağırsak hareketliliğini arttırır. 

· Özel bir diyeti uygulamak zorunda değilsiniz. Ancak demirden zengin yiyeceklerden ve alkollü içeceklerden uzak durmalısınız. 
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Besinlerde iki çeşit demir vardır: Kırmızı ette bulunan demir (et demiri) ve et kaynaklı olmayan demir. Et kaynaklı olmayan demir, vücutta daha az emilmektedir ve birçok gıdada (yeşil yapraklı sebzeler, balık, tahıl, patates, mercimek, baklagiller vb.) bulunmaktadır. Bu nedenle demir içeren bu gıdalardan kaçınmak yerine, demir emilimini azaltacak gıdaları alarak ve demir emilimini arttıran gıdalardan uzak durarak beslenmenizi düzenleyebilirsiniz. 
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Demir emilimini azaltan başlıca gıdalar; tahıllar, çay, kahve ve baharatlar, süt ve süt ürünleridir. Bu gıdaları bolca tüketebilirsiniz. 

Demir emilimini arttıran başlıca gıdalar; C vitamini içeren sebze ve meyveler, et, sakatat, balık ve deniz ürünleri, şalgam ve turşudur.
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 Bu gıdaları dikkatli tüketmelisiniz. Örneğin; portakal suyunu yemek ile beraber almak yerine, ayrı olarak tüketebilirsiniz.
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Kan transfüzyonları ile artan demiri azaltmak için önerilerimiz:

· Koyun ve sığır eti, karaciğer vb. sakatatları azaltmalı, bunların yerine soya proteini kullanmalısınız.
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Süt ve süt ürünleri, diyetle aldığınız et demirin emilimini azaltır. Etli yemekle beraber süt/süt ürünü tüketebilir, yoğurdu bolca kullanabilirsiniz. Günde en az 1 bardak süt içmelisiniz. Bu aynı zamanda kemiklerinizi de koruyacaktır.
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Demir emilimini arttıran gıdalar; C vitamininden zengin sebze ve meyveler, et, balık, midye, alkol, sirke, soya sosu, kümes hayvanları ve turşudur. Bu gıdaları dikkatli tüketmelisiniz.
· Tahılları bolca tüketebilirsiniz. C vitamini ile değil, süt ile birleştirmeye
 özen gösteriniz.

· Balık ve deniz ürünleri bol miktarda demir içerdiğinden dikkatli 

tüketmelisiniz. Ancak gelişim açısından gerekli olan bu besinleri diyetinizden çıkarmamalısınız.

· Çay, kahve ve baharatların herhangi bir olumsuz etkisi yoktur. Özellikle süt ile birlikte kullanım önerilir.
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3.2. AGIZ SAĞLIĞI




                                          Etkin kan transfüzyonlarının sağlanamadığı ve uzun süreli anemi (kansızlık)       oluştuğu durumlarda; diş  çürüğü, diş eti problemleri, çene kemiği hastalıkları, 

ve ağız içi yaralar daha fazla görülebilir. 
Diş çürükleri ve ağız içinde gelişen enfeksiyonlar da tüm vücudu etkileyebilir.




Ağız ve diş sağlığı için önerilerimiz:

· 2 yaşından itibaren dişler günde 3 kez fırçalanmalıdır. 

· Kullanılacak diş fırçası düz, kıllarının ucu yuvarlak ve 
      yumuşak olmalıdır.
· Çocuğunuzun diş fırçasını 2 ayda bir yenisi ile değiştirmelisiniz.

· Flor içeren diş macunları tercih etmelisiniz. 

· Çocuğunuzun ağzını tahriş edebilecek acılı, aşırı sıcak/soğuk ve sert gıdalar almamasına dikkat ediniz. 

· Şekerli gıdaların alınmasından sonra dişlerin fırçalanması, diş çürüklerini önlemek açısından önemlidir. 

Tüm hastalarda olduğu gibi talasemi hastalarına da dolgu, 

kanal tedavisi, diş taşı temizliği ve çekim yapılabilmektedir. 

Ancak dişle ilgili yapılacak işlemler öncesinde kendi doktorunuz 

tarafından değerlendirilmeniz ve uygun görüldüğü  takdirde 

diş doktoruna yönlendirilmeniz gerekir.


3.3. HİJYEN VE ENFEKSİYON KONTROLÜ
Talasemi hastaları kansızlık, dalağın alınması, 
demir yükü, kan transfüzyonları ve demir şelasyon tedavisi
nedeniyle enfeksiyon açısından risk taşırlar. Genel vücut hijyeninin sağlanması, saydığımız çeşitli nedenlerle artan enfeksiyon riskini azaltacaktır. Bu konudaki önerilerimiz:


· Çocuğunuzun genel vücut temizliğine özen gösteriniz.

· Her gün ılık duş yaptırınız. 
· Tırnaklarının düzenli olarak kesilmesini sağlayınız


.

· Her yemekten önce ve sonra, tuvaletten önce ve sonra, 

dışarıdan eve geldiği zaman ellerini çok iyi yıkamasını sağlayınız. 
Ellerinizi bol sabun ile akan su altında 10-20 saniye kuvvetli şekilde,
parmaklar ve bilekler dahil ovalayarak yıkamalı ve iyice 

kurulamalısınız.


· Sokakta ya da açıkta satılan ve kaynağını bilmediğiniz                                            yiyecekleri tüketmemelisiniz.
· İçme suyu olarak temiz su kullanmalı, temizliğinden emin olunmayan suları kesinlikle içmemeli, şüpheli durumlarda suyu kaynatmalı veya filtre etmelisiniz.

· Çocuğunuzun soğuk algınlığı (nezle), grip, su çiçeği veya kızamık gibi bulaşıcı hastalığı olan kişiler ile aynı ortamda bulunmamasına dikkat ediniz. Özellikle tedavi amacıyla dalağın alınması, 5 yaşın altındaki çocuklarda enfeksiyonlara yatkınlığa sebep olur. Bu nedenle ameliyattan 2 hafta önce pnömokok, hemofilus influenza ve meningokok aşılaması yapılmalı ve doktorun önerdiği şekilde tekrarlanmalıdır. 

3.4. KANSIZLIĞA BAĞLI HALSİZLİK VE YORGUNLUK
Kırmızı kan hücrelerinin (eritrosit) ve içerdiği hemoglobin adı verilen maddenin azalması ile meydana gelen kansızlık durumunda, hücrelere yeterli oksijen taşınamaz ve bu nedenle yorgunluk ve halsizlik oluşur. Bu konu ile ilgili önerilerimiz:

(((Belirlenen tedavi düzenine gereken önemi verip, 

kan transfüzyonlarının düzenli yapılmasını sağlayınız. 

Kontrollerinizi aksatmayınız. 
· Çocuğunuzun günlük bakımına ihtiyacı ölçüsünde yardımcı olunuz.

· Çocuğunuzu zorlayıcı fiziksel aktivite içeren oyun vb. 

 hareketlerden uzak tutunuz.

· Gün boyu yapılan aktiviteler arasında ya da kendisini yorgun 

hissettiğinde dinlenmesi için zaman ayırmasını sağlayınız. 

· Dengeli ve sağlıklı beslenmesine önem veriniz.
· Çocuğunuzun uyku düzenine dikkat ediniz, aktiviteler 

arasında yeterli istirahat etmesini sağlayınız.

3.5. KANAMA 

Kan pulcukları (trombositler), kanamayı durduran kan hücreleridir. Eğer tedavi planına uymazsanız ve kansızlık oluşursa,  bu hücreler de azalacağından kanamaya eğilim gelişir. Olası kanamaları önlemek için önerilerimiz:
· Çocuğunuzu her türlü çarpma ve düşmelere karşı koruyunuz.
· Yaralanmasına neden olabilecek aktivitelerden koruyunuz.

· Herhangi bir yerinin yanmaması için özen gösteriniz.

· Sert diş fırçaları yerine yumuşak diş fırçası kullanmasını sağlayınız. 

· Tıraş oluyorsa ya da istenmeyen tüyleri alırken, jilet yerine elektrikli tıraş makinesi ya da tüy dökücü krem kullanmasını sağlayınız.

· Kabız olmamasına dikkat ediniz. Bunun için yeterli su almasını sağlayınız ya da hafif egzersizler yaptırabilirsiniz.

· Hiçbir ilacı (aspirin,  ağrı kesiciler vb.) doktorunuza danışmadan vermeyiniz.

· Çocuğunuzun cinsiyeti kızsa ve adet görüyorsa, adet dönemlerinde kanama miktarı ve süresini takip etmesini sağlayınız. 

Talasemi evliliğe engel değildir.







Talasemi taşıyıcılığı bir hastalık değildir ve 
hastalığa dönüşmez.


Talasemi taşıyıcılığı kalıtsaldır.


Talasemi testi yaptırmak için, 

talasemi merkezlerine başvurunuz.


Sağlıklı bir çocuk sahibi olmak için, 

mutlaka evlilik öncesi gerekli testleri yaptırınız.
TALASEMİ TEDAVİSİNDEKİ GELİŞMELER, HASTALARIN YAŞAM SÜRELERİNİ UZATMIŞ ve YAŞAM KALİTESİNDE 
İYİLEŞME SAĞLAMIŞTIR.
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                        UNUTMAYINIZ!


Talasemi evliliğe engel değildir.


Talasemi taşıyıcılığı bulaşıcı değildir.


Talasemi taşıyıcılığı kalıtsal bir özelliktir.








Kırmızı Kan Hücreleri (Eritrositler/Alyuvarlar) 


100-120 gün ile kandaki hücresel elemanlar içinde en uzun ömre sahip kan elemanıdır.


İçerdikleri hemoglobin adı verilen madde ile 


dokulara oksijen taşırlar.








Beyaz Kan Hücreleri (Lökositler)


Vücudumuzu çeşitli mikroplara ve yabancı maddelere karşı savunan hücrelerdir. 





Kan Pulcukları (Trombositler )


Herhangi bir yerimiz kesildiğinde başlayan kanamayı durduran kanın en küçük hücreleridir.





Erkek-Normal 


Kadın-Normal 


Çocuk-Normal


HAFİF KANSIZLIK


ORTA KANSIZLIK


AĞIR KANSIZLIK


ÇOK AĞIR KANSIZLIK





13 üstü


12 üstü


11 üstü


9-11


7-9


5-7


5 altı








�  Talasemi taşıyıcısı iki ebeveynin evlenmesiyle; her gebelikte doğacak olan bebeğin  taşıyıcı olma riski %50, talasemi majör olma riski %25 ve sağlıklı bebek olma şansı ise %25 tir.  


�  Sağlıklı  ebeveyn  ve  taşıyıcı  ebeveyn  evlenmesiyle; her  gebelikte  doğacak olan 


bebeğin taşıyıcı olma riski %50, sağlıklı bebek olma şansı ise %50’dir (bakınız Şekil 1).  


�  Bir talasemili ebeveyn sağlıklı ebeveyn ile evlenirse; tüm bebekler talasemi taşıyıcısı olarak doğacaktır.  


�  Talasemili ebeveyn  talasemi  taşıyıcısı ebeveyn  ile evlenirse; her gebelikte %50  talasemi  taşıyıcısı  bebek  ve  %50  talasemi  majörlü  bebek  doğma  riski bulunmaktadır(bakınız Şekil 2). Böyle bir evlilikte “doğum öncesi erken tanı” yapılmaktadır.  


�  İki  talasemili  ebeveyn  evlendiklerinde  ise;  tüm  bebekler  talasemili  olarak doğacaktır.























Taşıyıcı Baba





Sağlıklı Anne





Sağlıklı





Talasemi Minör





Hasta Baba





Taşıyıcı Anne





Taşıyıcı  Hasta  Taşıyıcı  Hasta 





AKRABA EVLİLİKLERİ HASTALIĞIN TOPLUMDA    GÖRÜLME ORANINI  ARTTIRIR.








TALASEMİ TAŞIYICILIĞI BİR HASTALIK DEĞİLDİR!





Talasemi, dünyada en sık görülen genetik hastalıktır. Daha çok Akdeniz bölge halkında (İtalyan, Yunanlı ve Türkler gibi), Arap Yarımadası, Afrika, Hindistan, Çin ve Güneydoğu Asya’da görülmektedir. Ancak  göçler  nedeni  ile  hastalık  daha  önce görülmeyen  bölgelerde  de  görülmeye  başlanmıştır.





TALASEMİLİ HASTALARIN BÜYÜME VE GELİŞME HIZLARI 3 AYDA BİR  KONTROL EDİLMELİDİR.








DEMİR BAĞLAYICI İLAÇLAR  VÜCUTTAN DEMİRİN ATILMASINI SAĞLAR.





Uzun süreli kullanımlarda bulantı, kusma, ishal, karın ağrısı, deri döküntüleri en sık görülen yan etkilerdir. Bu etkiler, hafif-orta şiddette görülmekte ve tedaviye devam edilse bile ortadan kaybolmaktadır.





� EMBED Unknown  ���





İç salgı


 bezleri





Yüz kemiklerinde


şekil bozukluğu








Tiroid ve paratiroid bezi fonksiyonlarında bozulma





Kemik ve eklem ağrıları





Süt ve süt ürünleri, diyetle aldığınız et demirinin emilimini azaltır. Etli yemekle beraber süt-süt ürünü tüketebilir, yoğurdu bolca kullanabilirsiniz. Günde en az 1 bardak süt içmelisiniz. Bu kemiklerinizi de koruyacaktır.





HİJYEN
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